PanAfrican 

JJPjMedical 
•OOOJournal 



Open Access 



Case report 

Le syndrome d 'a pert 

Sarra Benmiloud 1 '*, Sana Chaouki 1 , Samir Atmani 1 , Moustapha Hida 1 

Service de pediatrie, Hopital Mere - Enfant, CHU Hassan II - Fes, Maroc 

Corresponding author: Dr Sarra Benmiloud, Service de Pediatrie, Hopital Mere -Enfant, CHU Hassan II - Fes, 30000, Maroc 
Key words: Syndrome d'Apert, acrocephalosyndactylie, craniostenose, exophtalmie 
Received: 08/11/2012 - Accepted: 03/02/2013 - Published: 18/02/2013 
Abstract 

Le syndrome d'Apert est une affection congenitale rare, caracterisee par une stenose cranio-faciale associee a une syndactylie des mains et des 
pieds. Sa prise en charge doit etre precoce et multidisciplinaire. Sa gravite reside dans la coexistence de plusieurs malformations avec un risque 
d'hypertension intracranienne chronique responsable d'une cecite et d'une debilite mentale. Les auteurs rapportent une nouvelle observation a 
travers laquelle ils illustrent les aspects cliniques et evolutifs ainsi que les difficultes therapeutiques de cette affection. 
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Introduction 



reparatrice pour liberation des doigts afin d'obtenir une main 
fonctionnelle. 



Le syndrome d'Apert est une acrocephalosyndactilie faisant partie 
des stenoses cranio-faciales en rapport avec une fermeture precoce 
des sutures craniennes et des alterations de la face [1]. Decrit pour 
la premiere fois en 1906, ce syndrome comporte une dysmorphic 
cranio-faciale, caracterisee par une brachycephalie et un 
telorbitisme, associee a des syndactylies osseuses et/ou 
membranaires des mains et des pieds [1,2]. II s'agit d'un syndrome 
polymalformatif rare de transmission autosomique dominante 
(1/100.000 naissances en France, et 15/100.000 naissances aux 
USA) touchant preferentiellement les sujets de race caucasienne, 
asiatique ou afro-americaine, sans predominance de sexe [3,4]. Sa 
gravite reside dans la coexistence de plusieurs malformations avec 
un important lot de prejudices esthetiques et un risque 
d'hypertension intracranienne (HTIC) chronique necessitant une 
prise en charge precoce des le bas age. 

Nous rapportons une observation typique d'un syndrome d'Apert a 
travers laquelle nous illustrons les aspects cliniques, evolutifs et les 
difficultes therapeutiques 



Patient et observation 



A.M, garcon age de 10 ans, benjamin d'une fratrie quatre, sans 
notion de consanguinite parentale ni de cas similaires dans la 
famille, issu d'une grossesse menee a terme, non suivie, avec un 
accouchement par voie basse a domicile et un poids de naissance a 
3600g. La mere etait agee de 35 ans au moment de I'accouchement 
et le pere etait age de 50 ans. 

L'enfant presente un retard du developpement psychomoteur, des 
troubles du langage, un retard scolaire, des otites a repetition, une 
photophobie et un larmoiement evoluant depuis le bas age. 
L'examen clinique a I'admission trouve une dysmorphie cranio- 
faciale faite d'une craniostenose type brachycephalie, un 
aplatissement de I'occiput, un bombement frontal anterieur, une 
exophtalmie bilaterale avec lagophtalmie, un hypertelorisme, une 
depression de la racine du nez avec un petit nez et une ensellure 
nasale ronde, un retrognatisme, une fente palatine, une luette 
bifide, une malposition dentaire et des pavilions d'oreilles decolles 
(Figure 1). Ceci est associe a une syndactylie des mains touchant 
les 2 6me , 3 6me , 4 6me et S kme doigts de facon bilaterale et symetrique, 
un pouce court et large a son extremite avec clinodactylie, une 
syndactylie des 5 orteils des pieds et des gros orteils trapus (Figure 
2), une marche avec elargissement du polygone de sustentation, un 
rire spasmodique, un micropenis et une debilite mentale moderee. 

L'examen ophtalmologique a montre des taies de la cornee 
predominant du cote gauche, le segment anterieur et le fond d"il 
sont normaux. L'examen oto-rhino-laryngologique a objective des 
conduits auditifs retrecis et une fente palatine incomplete. 
L'echocardiographie est normale. La radiographic des membres a 
revele une fusion osseuse des phalanges distales des IIP me et IV 6me 
doigts des deux mains. Le scanner cerebral a montre une fermeture 
de toutes les sutures craniennes realisant une craniostenose avec 
microcranie et une legere dilatation des ventricules lateraux. L'etude 
genetique n'a pu etre realisee par manque des moyens financiers 
des parents. 

La prise en charge a consiste a la prescription de larmes artificielles 
pour prevenir la secheresse oculaire et des steristrips pour 
protection oculaire le soir. La neurochirurgie correctrice de la 
craniostenose n'a pu etre realisee car l'enfant n'a consulte qu'a I'age 
de 10 ans. Par ailleurs, il est adresse en chirurgie orthopedique et 



Discussion 



Notre observation illustre les anomalies cliniques evocatrices du 
syndrome d'Apert connu aussi sous le nom d'acrocephalosyndactylie 
de type 1. II s'agit d'une brachycephalie severe et particuliere par la 
persistance anormale d'une suture metopique gigantesque associee 
a une facio-stenose severe. Cette dysmorphie est presente des la 
naissance, donnant un tableau clinique tres polyvalent qui comporte 
des malformations cranio-faciales en rapport avec une 
brachycephalie, un aplatissement de I'occiput, un bombement 
frontal anterieur et une hypoplasie de I'etage moyen de la face avec 
un retrecissement des loges orbitaires a I'origine d'un proptosis et 
parfois un exorbitisme, une exophtalmie, un hypertelorisme, un 
ptosis, un nez mince et pointu, un retrognatisme, une hypoplasie 
des voies aeriennes superieures et de I'ethmoTde, et une fente 
palatine [1,2]. A ceci s'associe une syndactylie cutanee et/ou 
osseuse des deux mains et pieds (aspect en moufle des extremites), 
de larges phalanges distales du pouce et du gros orteil et un pouce 
court avec clinodactylie radiale [1,5]. Cette fusion touche surtout les 
2 kmes , 3 6mes et 4 6mes doigts permettant de le differencier du syndrome 
de Crouzon. 

Les manifestations oculaires sont tres frequentes et complexes. II 
s'agit d'une exophtalmie, un hypertelorisme et un strabisme. 
L'alteration de la fonction visuelle est la complication la plus severe 
en rapport avec une keratite d'exposition, des cicatrices corneennes, 
une amblyopie ou une atrophie optique [6]. Chez notre patient, 
I'exophtalmie avec lagophtalmie etaient responsables de keratites 
d'exposition avec presence de taies de la cornee. D'autres 
manifestations ophtalmiques sont decrites tel qu'une dysfonction de 
I'appareil lacrymal, une absence des muscles extra-oculaires, un 
albinisme oculaire, un keratocone, un glaucome congenital, une 
cataracte [6]. 

Les anomalies cardiaques et viscerales sont rencontrees dans 9,6% 
des cas [7]. Elles comportent une communication interventriculaire, 
une stenose aortique, une atresie des choanes et de I'oesophage, 
une fistule tracheo-oesophagienne, une fistule anale et des 
anomalies genito-urinaires (hypospadias, micropenis, malposition 
uterine.). Les anomalies du systeme nerveux central comportent 
une agenesie du corps calleux, une hypoplasie de la substance 
blanche et des structures limbiques, une deformation de la selle 
turcique et une hydrocephalic [8]. Une debilite mentale est decrite 
suite a une encephalopathy et une hypoacousie. L'HTIC constitue le 
grand risque evolutif. II s'agit d'une HTIC chronique qui evolue a 
bas bruit et amene de fagon insidieuse a la cecite et a la debilite. 
D'autres anomalies peuvent etre observees, tel qu'une 
hypopigmentation de la peau et des cheveux, des lesions 
acneiformes diffuses, des malformations de la trompe d'Eustache et 
des otites moyennes a repetitions responsables d'une perte de 
I'audition [9]. 

Sur le plan genetique, le syndrome d'Apert est transmis sur un 
mode autosomique dominant, mais des cas sporadiques existent ce 
qui suggere le role de neo-mutations genetiques non hereditaires 
qui seraient favorisees par un age paternel eleve [4]. Dans ce 
syndrome, il existe une activation du recepteur de facteurs de 
croissance fibroblastiques FGFR2 par mutation du gene codant son 
recepteur. Ces mutations seraient localisees sur les exons 5 et 7 du 
gene code par I'immunoglobuline de la chaine III [4]. Ceci a pour 
consequence une augmentation du metabolisme osseux et un 
trouble de la synthese osseuse. Deux types de mutations sont 



Page number not for citation purposes 2 



decrites: la S252w dans 83% des cas et la P253r dans 37% des cas 
[10]. La mutation S252w est plus frequente chez les patients 
presentant une fente labiale tandis qu'avec la mutation P25r le 
degre de syndactylie est plus severe. 

devolution d'un enfant atteint du syndrome d'Apert depend de 
I'environnement familial, d'une prise en charge precoce de la 
craniostenose et de la presence ou I'absence de malformations 
cerebrales. Cette prise en charge necessite une collaboration 
pluridisciplinaire afin d'etablir un calendrier therapeutique qui 
tiendra compte des differentes anomalies observees. La priorite est 
de lutter contre la compression du cerveau chez le nouveau-ne et 
de gerer les problemes cardio-respiratoires. La prise en charge de la 
main du syndrome d'Apert est complexe, necessitant de 
nombreuses interventions avec un suivi tout au long de la 
croissance [5]. La neurochirurgie correctrice des craniostenoses doit 
etre precoce autour de l'age de 3 mois dans le but d'enrayer ou de 
diminuer Installation des troubles orbito-oculaires [8]. Les 
anomalies de la face necessitent le plus souvent plusieurs 
interventions chirurgicales a differents ages de la vie [4]. Dans notre 
cas, aucune intervention sur la craniostenose n'a pu etre realisee 
car I'enfant a consulte a un age tardif. 



Conclusion 



Le syndrome d'Apert est une affection rare dont le diagnostic 
clinique est base sur I'association de la dysmorphic cranio-faciale et 
les malformations des extremites. Sa gravite reside dans la 
coexistence de plusieurs malformations avec un important lot de 
prejudices esthetiques et un risque d'HTIC chronique responsable 
d'une cecite et d'une debilite mentale. L'association a des anomalies 
viscerales aggrave le pronostic vital et fonctionnel. Ainsi, une prise 
en charge precoce, patiente et de longue haleine est necessaire 
pour un developpement neurosensoriel sans dommage. 
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Figures 



Figure 1: fades typique d'un syndrome d'Apert 

Figure 2: syndactylie des deux mains et pieds avec un pouce court 
et large et un aspect trapu des gros orteils 
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Figure 1: fades typique d'un syndrome d'Apert 




Figure 2: syndactylie des deux mains et pieds avec un pouce court et large et un aspect trapu des 
gros orteils 
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